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twitter.com/GO_DS21

Sobredosis de genes 
y comorbilidades durante 
las etapas tempranas 
de la vida en el síndrome 
de Down.

12 instituciones y una organización de paci-

entes de 6 países con experiencia combinada 

en fenotipado de humanos y ratones, biología 

molecular y modelos informáticos

 Organización de pacientes   Socios del consorcio

 Coordinación científica

GO-DS21 EN POCAS PALABRAS CONSORCIO 

DE INVESTIGACIÓN 
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GO-DS21 tiene como objetivo identificar y 

validar nuevos mecanismos causales sub-

yacentes a las enfermedades comórbidas, 

principalmente la discapacidad intelectual 

y la obesidad, en el síndrome de Down. Las 

personas con síndrome de Down suelen 

tener una combinación de trastornos men-

tales (discapacidad intelectual, autismo o 

trastornos afectivos) y deficiencias físicas 

(defectos cardíacos y hematológicos, obesi-

dad y anomalías gastrointestinales). 

A mayor escala, nuestra investigación no 

solo aumentará la comprensión de estas 

comorbilidades en personas con el síndro-

me de Down, sino que también aclarará el 

vínculo entre la obesidad y las trastornos 

mentales en la población general. La ob-

esidad es un factor de riesgo importante 

para muchas enfermedades crónicas y con-

tribuye a la muerte de más de 2,8 millones 

de personas cada año. Además, la obesidad 

está relacionada con el deterioro cognitivo, 

aumentando drásticamente en las poblacio-

nes con discapacidad intelectual.

El enfoque innovador de este proyecto de in-

vestigación interdisciplinar une a investiga-

dores básicos y clínicos, así como a expertos 

en fisiopatología, bioinformática e inteligen-

cia artificial. GO-DS21 se esfuerza por me-

jorar el diagnóstico temprano, el pronóstico 

y el tratamiento de las afecciones que coo-

curren en el síndrome de Down. Establece-

remos nuevas recomendaciones clínicas e 

identificaremos intervenciones novedosas 

y focalizadas en las etapas tempanas de la 

vida para prevenir o al menos minimizar el 

desarrollo de la obesidad en el contexto de 

la discapacidad intelectual.  Estas también 

pueden tener aplicabilidad en la población 

general. 

El síndrome de Down es la forma genética 

de discapacidad intelectual más común, con 

una incidencia de 1 de cada 1000 nacimien-

tos y que afecta a más de 5 millones de per-

sonas en todo el mundo. Se caracteriza por 

una copia extra del cromosoma 21 humano 

(trisomía 21). Dentro de la población euro-

pea, la prevalencia del síndrome de Down 

sigue siendo alta debido al aumento de la 

edad materna y la falta de diagnóstico pre-

natal en determinadas poblaciones de ries-

go. Además, el aumento de la esperanza de 

vida convierte a las personas con síndrome 

de Down en un segmento significativo de la 

población que necesita ser mejor investiga-

da para mejorar su atención médica.

Condiciones mentales y físicas, como la dis-

capacidad intelectual y la obesidad, aparecen 

en una tasa mucho más alta en personas con 

síndrome de Down en comparación con la po-

blación general. La obesidad en personas con 

síndrome de Down también aumenta el ries-

go de desarrollar apnea obstructiva del sue-

ño (un trastorno respiratorio potencialmente 

mortal), dislipidemia (una cantidad anormal 

de lípidos en la sangre), diabetes tipo-2 y pro-

blemas con el andar. 

Comprender las causas subyacentes y las 

vías biológicas de estas afecciones es por 

lo tanto de gran importancia para mejorar 

la salud de las personas con síndrome de 

Down. A pesar de la complejidad, la causa 

genética del síndrome de Down es clara: los 

genes del cromosoma 21 están presentes en 

exceso (3 copias en lugar de 2). Esto nos ayu-

dará a aclarar los mecanismos subyacentes 

de la obesidad y otras comorbilidades.
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¿POR QUÉ ES IMPORTANTE? NUESTRA VISIÓN

GO-DS21 utiliza datos preclínicos, datos clíni-

cos procedentes de cohortes clínicas existentes 

además de datos recién generados. Los datos 

provienen de la llamada “red de comorbilidades 

del síndrome de Down”, que incluye datos de co-

hortes en el Reino Unido (más de 6000 casos), 

Francia, España y otras tres clínicas europeas. 

Junto al conjunto de datos clínicos, GO-DS21 in-

vestiga hipótesis relevantes para el proyecto en 

modelos animales preclínicos para una mejor 

comprensión del síndrome de Down. Explora-

mos como factores intrínsecos (genéticos y vías) 

y extrínsecos (ambientales y epigenéticos) con-

ducen a comorbilidades comunes. Los result-

ados del proyecto también pueden ser aplicables 

a personas que padecen otros tipos de discapa-

cidad intelectual.

 R Nuevos biomarcadores para un diagnóstico 

 precoz y preciso 

 R  Nuevas terapias innovadoras y novedosas  

 recomendaciones clínicas a nivel nacional e 

 internacional  

 R Prevención y mejor manejo de la obesidad

 R Mejor manejo de la discapacidad intelectual 

 R  Monitorización mejorada a través de 

 mediciones clínicas y biomarcadores en 

 fluidos biológicos 

 R  Mejor comprensión de la interacción entre 

 obesidad y deterioro cognitivo

 R Mayor visibilidad y conciencia sobre el síndrome  

 de Down y la investigación relacionada

IMPACTO EN EL MUNDO REAL

El síndrome 
de Down es la 

forma genética de 
discapacidad 

intelectual más común 
en el mundo

Dilucidar 
el vínculo entre 

discapacidad 
intelectual, 

obesidad y otras 
comorbilidades
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